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   ﻣﻘﺪﻣﻪ
 lanipS)  AMS آﺗﺮوﻓ ــﻲ ﻋﻀ ــﻼﻧﻲ ﻧﺨ ــﺎﻋﻲ  
ﻳﻚ ﺑﻴﻤـﺎري ﺷـﺎﻳﻊ دردوران ( -yhportA ralucsuM
اﻳـﻦ ﺑﻴﻤـﺎري ﺟـﺰو ﺑﻴﻤـﺎري ﻫـﺎي  (1).ﺷﻴﺮﺧﻮارﮔﻲ اﺳﺖ
دژﻧﺮاﺗﻴﻮ ﻧﻮرون ﺣﺮﻛﺘﻲ ﺑﻮده ﻛﻪ از زﻣﺎن زﻧـﺪﮔﻲ ﺟﻨﻴﻨـﻲ 
ﺷﺮوع ﺷﺪه و در دوران ﺷﻴﺮﺧﻮارﮔﻲ و ﻛﻮدﻛﻲ ﭘﻴﺸـﺮﻓﺖ 
اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري اﺗﻮزوﻣﺎل ﻣﻐﻠﻮب ﺑﻮده و در ﻓﺮم  (2).ﻣﻲ ﻧﻤﺎﻳﺪ
ﻳﺎ ﺑﻴﻤـﺎري وردﻳﻨـﮓ ﻫـﺎﻓﻤﻦ  1ﺷﺪﻳﺪ آن ﻛﻪ ﻫﻤﺎن ﻧﻮع 
ﺳﺎﻳﻲ ﺗﻨﻔﺴﻲ ﺳﺎﻟﮕﻲ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻧﺎر 2اﺳﺖ، ﻣﺮگ ﺗﺎ ﻗﺒﻞ از 
ﺳـﺎده ﺗـﺮﻳﻦ و ﻗﻄﻌـﻲ ﺗـﺮﻳﻦ  (3).ﻳﺎ ﻋﻔﻮﻧﺖ رخ ﻣﻲ دﻫـﺪ 
در  AMSروش ﺗﺸـﺨﻴﺺ ﺑﻴﻤـﺎري، ﺗﻌﻴـﻴﻦ ﻣـﺎرﻛﺮ ژن 
. ﻫﺎي آﻧﺎﻟﻴﺰ ژﻧﺘﻴﻚ ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ ﻣﻲ ﺑﺎﺷـﺪ  ﺧﻮن ﺗﻮﺳﻂ روش
در ﺻﺪ ﻫﺰار ﺗﻮﻟﺪ زﻧـﺪه اﺳـﺖ و در  01-51ﺑﺮوز ﺑﻴﻤﺎري 
  (2).ﻣﻲ دﻫﺪ  ﺗﻤﺎم ﻧﮋادﻫﺎ رخ
ﺑﻴﻤـﺎري ﻫﺮ ﭼﻨﺪ ﻣـﻮارد ﺧـﺎﻧﻮادﮔﻲ ﻣﻌـﺪودي از اﻳـﻦ 
ﮔﺰارش ﺷﺪه اﺳﺖ، اﻣﺎ در اﻳﻦ ﻣﻘﺎﻟـﻪ ﺑـﻪ ﺗﻮﺻـﻴﻒ ﻳـﻚ 
ﻧﻮزاد ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻫﻴﭙﻮﺗـﻮﻧﻲ و دﻳﺴـﺘﺮس ﺗﻨﻔﺴـﻲ ﭘﺮداﺧﺘـﻪ 
ﻓﺮزﻧﺪ ﻗﺒﻠـﻲ  2ﺷﻮد ﻛﻪ ﭼﻬﺎرﻣﻴﻦ ﻓﺮزﻧﺪ ﺧﺎﻧﻮاده ﺑﻮده،  ﻣﻲ
ﺑﺎ اﻟﮕﻮي ﻣﺸﺎﺑﻪ از ﺑﻴﻦ رﻓﺘﻪ و ﺳﺎﺑﻘﻪ ﻳﻚ ﺳـﻘﻂ ﻧﻴـﺰ در 
ﺳﻪ ﻣﺎﻫﻪ دوم در ﻣﺎدر ﺧﺎﻧﻮاده ﮔﺰارش ﺷﺪه ﺑﻮد، ﻣـﻮردي 
آﻧﺎﻟﻴﺰ ﻣﻮﻟﻜـﻮﻟﻲ ژﻧﺘﻴﻜـﻲ . ﮔﺰارش ﻧﺸﺪه اﺳﺖ ﻛﻪ ﺗﺎﻛﻨﻮن
را در واﻟﺪﻳﻦ و  AMS -1ﻛﭙﻲ از ژن  2ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ وﺟﻮد 
  .ﺑﻴﻤﺎر ﻧﺸﺎن داد
  
  ﻣﻌﺮﻓﻲ ﺑﻴﻤﺎر
ﮔـﺮم و  0053ﺑﻴﻤﺎر ﻧﻮزاد دﺧﺘﺮ ﻳـﻚ روزه اي ﺑـﺎ وزن 
و دﻗﻴﻘﻪ  5ﻫﻔﺘﻪ و ﺑﺪ ﺣﺎل ﺑﻮد ﻛﻪ ﺑﺎ آﭘﮕﺎر دﻗﻴﻘﻪ اول  83
ﻣﺮﻛـﺰ  در زﻣﺎن زاﻳﻤﺎن ﺳﺰارﻳﻦ اﺣﻴﺎء ﺷﺪه و ﺑـﻪ  6ﭘﻨﺠﻢ 
ﺗﻬـﺮان ﻣﻨﺘﻘـﻞ ( UCIN)ﺗﺨﺼﺼﻲ ﺣﻀﺮت ﻋﻠﻲ اﺻـﻐﺮ 
در ﺑـﺪو ورود ﻧـﻮزاد داراي آﭘﻨـﻪ، ﺳـﻴﺎﻧﻮز، ﮔﺮﻳـﻪ . ﮔﺮدﻳﺪ
ﺿﻌﻴﻒ، رﻓﻠﻜﺲ ﻫﺎي ﻛﺎﻫﺶ ﻳﺎﻓﺘﻪ و رﺗﺮاﻛﺴﻴﻮن ﺧﻔﻴﻒ 
در ﻧﺎﺣﻴﻪ زﻳﺮ دﻧﺪه اي و ﻓﻮق ﺟﻨﺎغ ﺳﻴﻨﻪ اي ﺑﻮده وﻛﺎﻣﻼً 
  .ﺷﻞ ﺑﻪ ﻧﻈﺮ ﻣﻲ رﺳﻴﺪ
درﺟــﻪ ﺳــﺎﻧﺘﻲ ﮔــﺮاد، دﻗﻴﻘــﻪ  63/1دﻣ ــﺎي ﺑــﺪن 
 
  .درﻣﺎﻧﻲ ﺗﻬﺮان، ﺗﻬﺮان، اﻳﺮان-اﺳﺘﺎدﻳﺎر و ﻣﺘﺨﺼﺺ ﺑﻴﻤﺎري ﻫﺎي ﻛﻮدﻛﺎن، ﻓﻮق ﺗﺨﺼﺺ ﺑﻴﻤﺎري ﻫﺎي ﻧﻮزادان، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﻲ ،دﻛﺘﺮ ﻧﺴﺮﻳﻦ ﺧﺎﻟﺼﻲ
   (.ﻣﺴﺌﻮلﻣﻮﻟﻒ *) درﻣﺎﻧﻲ ﻳﺎﺳﻮج، ﻳﺎﺳﻮج، اﻳﺮان-ﻣﺘﺨﺼﺺ ﺑﻴﻤﺎري ﻫﺎي ﻛﻮدﻛﺎن، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﻲ اﺳﺘﺎدﻳﺎر و ،دﻛﺘﺮ ﻛﺎﻣﺒﻴﺰ ﻛﺸﺎورز*
 .ﭘﺰﺷﻚ ﻋﻤﻮﻣﻲ، دﻛﺘﺮ آﺗﻮﺳﺎ رﺿﺎﺧﺎﻧﻲ
 ﺑﺮوز ﻧﺎدر ﺧﺎﻧﻮادﮔﻲ وردﻳﻨﮓ ﻫﺎﻓﻤﻦ
  ﭼﻜﻴﺪه
ﺑﻴﻤﺎري وردﻳﻨﮓ ﻫﺎﻓﻤﻦ ﻳﻚ ﺑﻴﻤﺎري دژﻧﺮاﺗﻴﻮ ﺣﺮﻛﺘﻲ اﺳﺖ ﻛﻪ از زﻣﺎن ﺟﻨﻴﻨﻲ ﺑﻴﻤﺎر را درﮔﻴﺮ ﻧﻤﻮده و در دوران ﺷﻴﺮﺧﻮارﮔﻲ و ﻛـﻮدﻛﻲ : ﻣﻘﺪﻣﻪ
ﺳﺎده ﺗﺮﻳﻦ و ﻗﻄﻌﻲ ﺗﺮﻳﻦ راه ﺗﺸﺨﻴﺺ، ﺗﻌﻴﻴﻦ ﻣﺎرﻛﺮ . ﺳﺎﻟﮕﻲ و ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻧﺎرﺳﺎﻳﻲ ﺗﻨﻔﺴﻲ رخ ﻣﻲ دﻫﺪ  2ﻣﻌﻤﻮﻻً ﻣﺮگ ﺗﺎ ﺳﻦ . ﭘﻴﺸﺮﻓﺖ ﻣﻲ ﻧﻤﺎﻳﺪ
  .در ﺧﻮن اﺳﺖ )yhportA ralucsuM lanipS( AMSژﻧﺘﻴﻜﻲ 
، وﺟـﻮد ANDدر اﻳﻦ ﻣﻘﺎﻟﻪ ﺑﻪ ﺗﻮﺻﻴﻒ ﻳﻚ ﻣﻮرد ﻧﻮزاد ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺑﻴﻤﺎري وردﻳﻨﮓ ﻫﺎﻓﻤﻦ ﭘﺮداﺧﺘﻪ ﻣﻲ ﺷﻮد ﻛﻪ ﺑﺎ اﻧﺠـﺎم  آﻧـﺎﻟﻴﺰ : ﻣﻌﺮﻓﻲ ﺑﻴﻤﺎر
ه ﻧـﻮزادي و ﺷـﻴﺮﺧﻮارﮔﻲ و ﻧﻜﺘﻪ ﻣﻬﻢ آﻧﻜﻪ ﻣﺮگ دو ﻓﺮزﻧﺪ ﻗﺒﻠﻲ ﺑﺎ ﻧﺎرﺳﺎﻳﻲ ﺗﻨﻔﺴﻲ و ﺿﻌﻒ ﻋﻀـﻼﻧﻲ در دور . ﺑﻴﻤﺎري در واﻟﺪﻳﻨﺶ اﺛﺒﺎت ﮔﺮدﻳﺪ
  .ﻓﺮزﻧﺪ ﺧﺎﻧﻮاده 4ﻳﻚ ﻣﻮرد ﺳﻘﻂ در ﺳﻪ ﻣﺎﻫﻪ دوم ﺑﻮده اﺳﺖ؛ ﻳﻌﻨﻲ ﻳﻚ ﺑﻴﻤﺎري اﺗﻮزوم ﻣﻐﻠﻮب و درﮔﻴﺮي ﻫﺮ 
ﻓﺮزﻧـﺪ  4اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري اﺗﻮزوﻣﺎل ﻣﻐﻠﻮب اﺳﺖ و ﺑﺮوز ﺧﺎﻧﻮادﮔﻲ ﺑﻪ ﺻﻮرت ﺑﺴﻴﺎر ﻣﻌﺪود ﮔﺰارش ﺷﺪه اﺳﺖ، اﻣﺎ در اﻳﻦ ﮔﺰارش ﻫـﺮ : ﮔﻴﺮي ﻧﺘﻴﺠﻪ
  .ﻣﺸﺎﺑﻪ ﻓﻮت ﻧﻤﻮده اﻧﺪﺧﺎﻧﻮاده ﺑﺎ ﺗﺎﺑﻠﻮي 
  وراﺛﺖ اﺗﻮزوم ﻣﻐﻠﻮب ،ﺑﺮوز ﺧﺎﻧﻮادﮔﻲ ،AMSﻣﺎرﻛﺮ ژﻧﺘﻴﻚ ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ  ،ﺑﻴﻤﺎري وردﻳﻨﮓ ﻫﺎﻓﻤﻦ :ﻛﻠﻴﺪواژه ﻫﺎ
  
 98/8/91 :ﺗﺎرﻳﺦ ﭘﺬﻳﺮش       98/5/52:ﺗﺎرﻳﺦ درﻳﺎﻓﺖ
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 ﻫﺎي اوﻟﻴﻪ ﻧﻮزادﻧﺘﺎﻳﺞ آزﻣﺎﻳﺶ
     : GBACBW : 00222/ 3mm(  nmp= 05) %
bH: 51/6 ld/g   Hp: 7/51
2OCP:  47 gHmmtlP:  000403/  3mm
2OP:  75 gHmm SB= 322 ld/gm
3OCH:  52L /qeM rC=  0/5 gm/ld
taS2O:   08% aC= 01 ld/gm
اوﻟﻴـﻪ  GBAﺗﻌﺪاد ﺗﻨﻔﺲ و =  04/ﺾ، دﻗﻴﻘﻪ ﻧﺒ =741/
ﺑـﺎ ﺗﺸـﺨﻴﺺ اوﻟﻴـﻪ . اﺳﻴﺪوز ﺗﻨﻔﺴـﻲ را ﻧﺸـﺎن ﻣـﻲ داد 
ﺳﭙﺴـﻴﺲ و آﺳﻔﻴﻜﺴـﻲ اﻧﺘﻮﺑـﻪ ﮔﺮدﻳـﺪ و ﭘـﺲ از اﺣﻴـﺎء 
ﺑﻴﻮﺗﻴـﻚ وﺳـﻴﻊ اﻟﻄﻴـﻒ ﺷـﺮوع ﺷـﺪ ﺑـﻪ  ﻣﻘﺪﻣﺎﺗﻲ، آﻧﺘﻲ
در ﮔﺮاﻓﻲ ﻗﻔﺴﻪ ﺳﻴﻨﻪ، ﺳﺎﻳﻪ ﻗﻠﺐ . وﻧﺘﻴﻼﺗﻮر وﺻﻞ ﮔﺮدﻳﺪ
ﺑﻪ ﺷﺮح زﻳﺮ  ﻫﺎي اوﻟﻴﻪ ﻧﻮزاد آزﻣﺎﻳﺶ. ﺑﺰرگ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪ
  .ﺑﻮد
ﺳـﺎﻟﻪ و  42در ﺷﺮح ﺣﺎل ﺑﻪ دﺳﺖ آﻣـﺪه ﻣـﺎدر ﻧـﻮزاد 
ﺑﻮد ﻛﻪ دو ﻓﺮزﻧﺪ ﻗﺒﻠﻲ وي ﺑﺎ ﺗﺎﺑﻠﻮي ﻣﺸـﺎﺑﻪ  1A,3P,4G
دﻳﺴﺘﺮس ﺗﻨﻔﺴﻲ ﻓﻮت ﺷـﺪه و ﻳـﻚ ﺳـﻘﻂ ﻧﻴـﺰ در ﺳـﻪ 
  .ﻣﺎﻫﻪ دوم ﺣﺎﻣﻠﮕﻲ داﺷﺘﻪ اﺳﺖ
ﭘﺪر و ﻣﺎدر داراي ﻧﺴﺒﺖ ﻓﺎﻣﻴﻠﻲ ﺑﻮده و در ﺳـﺎﺑﻘﻪ ﭘـﺪر 
ﻧﻮزاد، وﺟﻮد ﻛﺎردﻳﻮﻣﻴﻮﭘﺎﺗﻲ ﺑﺪون ﻋﻠﺖ ﻣﺸﻬﻮد اﺳﺖ، اﻣﺎ 
در ﻣﺸـﺎوره . در ﻛﻮدﻛﻲ ﺑﻴﻤـﺎري ﺧﺎﺻـﻲ ﻧﺪاﺷـﺘﻪ اﺳـﺖ 
ﺑﻪ اﻳﺸﺎن ﺗﻮﺻﻴﻪ ﺑـﻪ ﻋـﺪم ﺑﭽـﻪ دار  3831ژﻧﺘﻴﻚ ﺳﺎل 
  . ﺷﺪن ﮔﺮدﻳﺪه ﻛﻪ ﻣﺘﺎﺳﻔﺎﻧﻪ ﺗﻮﺟﻪ ﻧﻜﺮده اﻧﺪ
ﺘﻪ ﺷﺪه و ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑـﻪ ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻣﻌﺎﻳﻨﻪ وﺷﺮح ﺣﺎل ﮔﻔ
ﻋﻀ ــﻼﻧﻲ، -اﺣﺘﻤ ــﺎل وﺟ ــﻮد ﻳ ــﻚ ﺑﻴﻤ ــﺎري ﻋﺼ ــﺒﻲ 
ﻫﺎي  ﻫﺎي اﻟﻜﺘﺮودﻳﺎﮔﻨﻮﺳﺘﻴﻚ اﻧﺠﺎم ﺷﺪ ﻛﻪ ﻳﺎﻓﺘﻪ آزﻣﺎﻳﺶ
ﺑﻪ دﺳﺖ آﻣﺪه ﻣﻄﺎﺑﻖ ﺑـﺎ ﺑﻴﻤـﺎري ﺳـﻠﻮل ﺷـﺎخ ﻗـﺪاﻣﻲ 
و ﺑﻪ ﻋﺒﺎرﺗﻲ  )esaesid llec nroh roiretnA(ﻧﺨﺎﻋﻲ 
. ﺷﻴﺮﺧﻮارﮔﻲ ﻳﺎ ﺑﻴﻤـﺎري وردﻳﻨـﮓ ﻫـﺎﻓﻤﻦ ﺑـﻮد  AMS
ﻧـﻮزاد و واﻟـﺪﻳﻦ  ANDﺎﻟﻴﺰ ﺟﻬﺖ اﺛﺒـﺎت ﺗﺸـﺨﻴﺺ، آﻧ  ـ
 NMS -1در ژن  7ﺷـﻤﺎره  noxEاﻧﺠﺎم ﺷﺪ ﻛﻪ ﻛﭙـﻲ 
را ﻧﺸﺎن داد و ﻣﺸﺨﺺ ﮔﺮدﻳﺪ ﻛﻪ واﻟﺪﻳﻦ ﻫـﺮ دو داراي 
ﺑﻮده و رﻳﺴﻚ اﺑﺘﻼي ﻳﻚ ﻛﻮدك  NMSﻛﭙﻲ از ژن  2
  .ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺷﺪ ﻳﻚ ﭼﻬﺎرمدﻳﮕﺮ از اﻳﻦ زوج 
ﻣﺘﺎﺳﻔﺎﻧﻪ ﻋﻠﻲ رﻏﻢ اﻗﺪاﻣﺎت ﺣﻤـﺎﻳﺘﻲ اﻧﺠـﺎم ﺷـﺪه ﺑـﻪ 
ﺑﻴﻤﺎري، ﻧﻮزاد ﻣﻮرد ﻧﻈـﺮ ﭘـﺲ از دﻟﻴﻞ ﻣﺎﻫﻴﺖ ﭘﻴﺸﺮوﻧﺪه 
  .روز ﺑﺎ اﻟﮕﻮي ﻧﺎرﺳﺎﻳﻲ ﺗﻨﻔﺴﻲ ﻓﻮت ﮔﺮدﻳﺪ 02
  
  
   ﺑﺤﺚ 
ﺟ ــﺰو ( AMS)آﺗﺮوﻓ ــﻲ ﻫ ــﺎي ﻋﻀ ــﻼﻧﻲ ﻧﺨ ــﺎﻋﻲ 
ﻫﺎي دژﻧﺮاﺗﻴﻮ ﻧﻮرون ﺣﺮﻛﺘﻲ ﻫﺴـﺘﻨﺪ ﻛـﻪ از دوره  ﺑﻴﻤﺎري
ﺟﻨﻴﻨﻲ ﺷﺮوع ﺷـﺪه و در دوران ﺷـﻴﺮﺧﻮارﮔﻲ و ﻛـﻮدﻛﻲ 
اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري اﺗﻮزوﻣﺎل ﻣﻐﻠﻮب ﺑـﻮده  (2).ﻧﻤﺎﻳﺪ ﻣﻲ ﭘﻴﺸﺮﻓﺖ
ﺗـﺮﻳﻦ ﺑﻴﻤـﺎري از اﻳـﻦ ﺷﺎﻳﻊ  و ﭘﺲ از ﻓﻴﺒﺮوز ﺳﻴﺴﺘﻴﻚ
  (2).ﺑﺎﺷﺪ ﻧﻮع ﻣﻲ
ﺑﻴﻤﺎري ﻳـﺎ وردﻳﻨـﮓ ﻫـﺎﻓﻤﻦ ﺷـﺪﻳﺪﺗﺮﻳﻦ ﻓـﺮم  1ﻧﻮع 
ﺑﻴﻤﺎري اﺳـﺖ و ﭘـﺲ از دﻳﺴـﺘﺮوﻓﻲ ﻋﻀـﻼﻧﻲ دوﺷـﻦ، 
. ﻋﻀﻼﻧﻲ ﺑﻪ ﺷـﻤﺎر ﻣـﻲ رود -ﺑﻴﻤﺎري ﻋﺼﺒﻲ ﻳﻦﺗﺮ ﻳﻊﺷﺎ
در ﺻﺪ ﻫﺰار ﺗﻮﻟﺪ زﻧـﺪه ﺑـﻮده و در  01-51ﺑﺮوز ﺑﻴﻤﺎري 
  (2).ﺗﻤﺎم ﻧﮋادﻫﺎ ﻳﻜﺴﺎن رخ ﻣﻲ دﻫﺪ
و در  (4)ﻣﺎﻫـﻪ اول ﺧـﻮد را ﻧﺸـﺎن داده 3ﻣﻌﻤـﻮﻻً ﺗ ـﺎ 
ﻫﺎي ﺷﺪﻳﺪﺗﺮ ﺣﺘـﻲ ﭘـﻴﺶ از ﺗﻮﻟـﺪ ﻧﻴـﺰ ﺑـﻪ ﺻـﻮرت  ﻓﺮم
ﻛﺎﻫﺶ ﺣﺮﻛﺎت ﺟﻨﻴﻦ ﺑﻪ وﻳﮋه در ﺳﻪ ﻣﺎﻫﻪ ﺳﻮم ﺗﻈـﺎﻫﺮ 
  (5).ﻣﻲ ﻳﺎﺑﺪ
ﺑﻴﻤﺎران دﭼـﺎر ﻓﻘـﺪان ﻫﻤﻮزﻳﮕـﻮس ﻳـﻚ % 89ﺣﺪود 
-1ﺗﻠﻮﻣﺮﻳــﻚ ﻛﭙ ــﻲ ژن  8و 7ﻫ ــﺎي  noxEﻧﺎﺣﻴ ــﻪ در 
ژن در واﻗ ــﻊ  (7و3،6).ﻫﺴ ــﺘﻨﺪ 5روي ﻛﺮوﻣ ــﻮزوم  NMS
واﻗﻊ  5q 11/21 -31/3ﻣﺴﺌﻮل ﺑﻴﻤﺎري روي ﻛﺮوﻣﻮزوم 
اﺳـﺖ وﻣﻮﺟـﺐ ﺗﺴـﺮﻳﻊ در آﭘﻮﭘﺘـﻮز ژن ﻧـﺮون ﺣﺮﻛﺘـﻲ 
  (4).ﺷﻮد ﻣﻲ
اﺷﻜﺎل در ﻣﻜﻴﺪن، ﺑﻠﻊ و ﺗﻨﻔﺲ و ﺷﻠﻲ ﻧﻮزاد از ﻋﻼﺋﻢ 
ﺷﺎﻳﻊ ﺑﻮده؛ در ﻣﻌﺎﻳﻨﻪ آﺗﺮوﻓﻲ و ﻓﺎﺳﻴﻜﻮﻻﺳﻴﻮن زﺑـﺎن، از 
دﺳﺖ دادن ﻣﺎﻫﻴﭽـﻪ ﻫـﺎي ﺑـﺎزو و ﺗﺤﻠﻴـﻞ ﭼﺮﺑـﻲ زﻳـﺮ 
اﺧﺘﻼل ﺣﺴﻲ وﺟﻮد ﻧﺪارد، اﻣﺎ . ﻲ ﺧﻮردﺟﻠﺪي ﺑﻪ ﭼﺸﻢ ﻣ
رﻓﻠﻜﺲ ﻛﻒ ﭘﺎﻳﻲ ﻛﺎﻫﺶ ﻳﺎﻓﺘﻪ و رﻓﻠﻜﺲ ﺗﺎﻧﺪون ﻋﻤﻘﻲ 
ﺳﺎﻟﮕﻲ و  2ﻣﺮگ ﻗﺒﻞ از  (4).ﻃﺒﻴﻌﻲ ﻳﺎ ﻛﺎﻫﺶ ﻳﺎﻓﺘﻪ اﺳﺖ
  (4و2،1).دﻫﺪ ﻲﻣﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻧﺎرﺳﺎﻳﻲ ﺗﻨﻔﺴﻲ و ﻳﺎ ﻋﻔﻮﻧﺖ رخ 
 -1ﺑﺪون وﺟﻮد ﺳـﺎﺑﻘﻪ واﺿـﺢ ﺧـﺎﻧﻮادﮔﻲ، ﺗﺸـﺨﻴﺺ 
اﻣﺎ ﺑﻪ  (5)در ﻫﻔﺘﻪ ﻫﺎ و ﻣﺎه ﻫﺎي اول ﻣﺸﻜﻞ اﺳﺖ AMS
  (8).ﻫﺮ ﺣﺎل ﻫﻤﻴﺸﻪ ﺑﺎﻳﺪ ﻣﺪﻧﻈﺮ ﭘﺰﺷﻜﺎن اﻃﻔﺎل ﺑﺎﺷﺪ
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EMG  ﺺﻴﺨﺸﺗ رد هﮋﻳو ﻪﺑ1- SMA  ﺪﻳﻮﻣ و ﺪﻴﻔﻣ
ﺖﺳا ﺪﻳﺪﺷ نﻮﻴﺳاوﺮﻧد )4( ، ﻪـﻛ ﻲﻟﺎﺣ ردNCV  ﻦـﻳا رد
ﺖﺳا ﻲﻌﻴﺒﻃ يرﺎﻤﻴﺑ .ﻲﻌﻄﻗ و ﻦﻳﺮﺗ هدﺎﺳ ﺎﻣا  شور ﻦﻳﺮﺗ
 نژ ﻲﻟﻮـﻜﻟﻮﻣ ﻚـﻴﺘﻧژ ﺮﻛرﺎـﻣ ﻦﻴـﻴﻌﺗ ،يرﺎﻤﻴﺑ ﺺﻴﺨﺸﺗ
SMA  ﺰﻴﻟﺎﻧآ و نﻮﺧ ردDNA  ﺪـﺷﺎﺑ ﻲﻣ.)2،6و9(  زا ﺲـﭘ
 مﺮـﻓ ﻦﺘﻓﺎـﻳ و ﻲـﻜﻴﺘﻧژ ﺰﻴﻟﺎـﻧآ مﺎﺠﻧا تﻮـﮕﻳزوﺮﺘﻫ يﺎـﻫ
ردSibling  عﻮﻧ ﻪﺑ ﻼﺘﺒﻣ رﺎﻤﻴﺑ ﻦﻳﺪﻟاو و ﺎﻫ1 رﻮـﻃ ﻪـﺑ ،
ﻲﻣ ﺰﻴﻧ ﻢﻴﻘﺘﺴﻣﺮﻴﻏ  داد ار يرﺎـﻤﻴﺑ ﺺﻴﺨﺸﺗ ناﻮﺗ.)7(  ﺮـﻫ
 ﺎـﻣا ،هﺪﻨـﺸﻛ و ﺖـﺳا بﻮﻠﻐﻣ لﺎﻣوزﻮﺗا يرﺎﻤﻴﺑ ﻦﻳا ﺪﻨﭼ
 راﺮـﻜﺗ و ﻲﻟاﻮـﺗ ،يدوﺪـﻌﻣ دراﻮﻣ ﺰﺟ نﻮﻨﻛﺎﺗ  رد يرﺎـﻤﻴﺑ
ﺖﺳا هﺪﺸﻧ شراﺰﮔ هداﻮﻧﺎﺧ.  
 يﺎـﻫ لﺎـﺳ لﻼـﺧرد نﺎﺘـﺴﺑﺮﻋ رد ﻪـﻌﻟﺎﻄﻣ ﻚـﻳ رد
1992- 1982  ضﺮـﻋ رد و يدﻼﻴﻣ10  ﻲـﺳرﺮﺑ لﺎـﺳ
 رد ،ﻦﻤﻓﺎـﻫ ﮓﻨﻳدرو نارﺎﻤﻴﺑ69 % ،رﺎـﻤﻴﺑ ناﺪﻧوﺎـﺸﻳﻮﺧ
14  شراﺰـﮔ رﺎـﻤﻴﺑ يﺎـﻫﺮﻫاﻮﺧ ﺎﻳ ﺎﻫرداﺮﺑ يﺮﻴﮔرد درﻮﻣ
ﺖﺳا هﺪﻳدﺮﮔ.)10(  
Menke LA  نارﺎﻜﻤﻫ و  حﺮﺷ ﻪﺑ2  رد ﻼﺘـﺒﻣ ﺪﻧزﺮﻓ
و هداﻮﻧﺎﺧ ﻚﻳﺰﻴﻧ  ﻒﻴﺻﻮﺗ ﻪﺑ2 هداﻮﻧﺎﺧ زا ﺪﻧزﺮﻓ  ﺮﮕﻳد يا
 يدازردﺎـﻣ ﻲـﺒﻠﻗ يرﺎـﻤﻴﺑ ﻪﺑ ﻼﺘﺒﻣ و ﻦﻤﻓﺎﻫ ﮓﻨﻳدرو ﺎﺑ
ﻪﺘﺧادﺮﭘ  ﻲـﻫاﺮﻤﻫ ﺪﻧﺪﻘﺘﻌﻣ و ﺪﻧاCHD /1- SMA  ﺎـﻬﻨﺗ
نﺎﻣز ﻢﻫ داﺪﺧر ود ﻪﻧ ﺖﺳا يرﺎﻤﻴﺑ ﭗﻴﺗﻮﻨﻓ ﻚﻳ.)11(  
  يرﺎـﻤﻴﺑ ﻚـﻳ ﻦﻤﻓﺎـﻫ ﮓـﻨﻳدرو ﻪـﻜﻨﻳا ﻢـﻏر ﻲـﻠﻋ
ﻐﻣ لﺎﻣوزﻮﺗا ﻲﻌﻳﺎـﺷﺎﻧ يرﺎﻤﻴﺑ  ﺎﻣا ،دور ﻲﻣ رﺎﻤﺷ ﻪﺑ بﻮﻠ
ﺖﺳا . ﺶﻳﺎـﻣزآ رد ﻦﻳﺪﻟاو ندﻮﺑ تﻮﮕﻳزوﺮﺘﻫ ﻪﺑ ﻪﺟﻮﺗ ﺎﺑ
DNA ﻼﺘـﺒﻣ ﺪـﻧزﺮﻓ ﺮـﻫ يﺮـﻴﮔرد ﺲﻧﺎﺷ ،
4
1  ياﺮـﺑ و
ﻲﻟاﻮﺘﻣ ﺪﻧزﺮﻓ4)41(  ﺎﻳ2561  ﻪـﺑ ﻊﻳﺎـﺷﺎﻧ يﺮـﻣا ﻪـﻛ ﺖﺳا
ﻲﻣ رﺎﻤﺷ دور.  
ﻪﺟﻮﺗ ﺎﺑ ﺎﻣا  رد ﺪـﺳر ﻲـﻣ ﺮـﻈﻧ ﻪـﺑ هﺪـﺷ ﺮﻛذ درﻮﻣ ﻪﺑ
 ﻪﻛ يدراﻮﻣ1  رد هﺪـﺷ ﻪـﺋارا يﻮﻠﺑﺎـﺗ ﺎـﺑ گﺮـﻣ يﻮـﮕﻟا
 ﺮـﻈﻧ زا ردﺎـﻣ و رﺪـﭘ ﻲـﺳرﺮﺑ ،ﺪـﺷ هﺪﻫﺎﺸﻣ يا هداﻮﻧﺎﺧ
 يﺮﻴﮕﺸﻴﭘ تروﺮﺿ و هدﻮﺑ يروﺮﺿ ﻲﻜﻴﺘﻧژ يﺎﻫ ﻲﺳرﺮﺑ
 ندﻮـﺑ ﻢﻴﺧو ﻪﺑ ﻪﺟﻮﺗ ﺎﺑ ﻢﻛ لﺎﻤﺘﺣا ﻢﻏر ﻲﻠﻋ يرادرﺎﺑ زا
ﻲﻣ ﻪﻴﺻﻮﺗ يرﺎﻤﻴﺑ مﺮﻓ ددﺮﮔ.  
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 Case Study 
 
Familial Werding-Hoffmann: a rare incidence 
 
 
N. Khalesi, MD, Assistant Professor of Pediatrics, Subspecialty in Neonatology, Tehran University of Medical 
Sciences and Health Services, Tehran, Iran. 
*K. Keshavarz, MD, Assistant Professor of Pediatrics, Yasooj University of Medical Sciences and Health Services, 
Yasooj, Iran (*Corresponding author).  
A. Rezakhani, General Physician. 
 
 
 
Abstract 
Background: Werding-Hoffmann disease is a degenerative disease of motor neurons that begins in fetus 
and continues to be progressive in infancy and childhood. Most of them die by 2 years of age because of 
respiratory failure. The simplest and most accurate method of diagnosis is detection of serum genetic 
marker of SMA. 
Case report: In this article a neonate with Werding-Hoffmann disease is studied; the importance being that 
the disease was detected in his parents by DNA analysis. The two previous siblings died during infancy 
because of respiratory failure and muscular weakness. There was also a positive family history of an abor-
tion during the second trimester; in other words an Autosomal Recessive (AR) disease affecting all of the 4 
siblings. 
Conclusion: Werding-hoffmann is an AR disease with a rare familial incidence. 
 
 
Keywords: Werding-Hoffmann disease, Genetic marker of SMA, Familial incidence, Autosomal recessive 
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